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Abstract  
Objective: To investigate the cognition of the medical workers on hematological disease gene detection in the clinical application.  
Methods: We investigated 371 scholars participating in the “Third Ludaopei Hematology Forum” through WeChat. Investigation 
contents include the basic information of respondents, work habits and their views on gene testing in clinical application. Results: 
The age of the respondents are mainly less than 40 years old. Genetic testing finds wide application in the tertiary hospitals and high 
level of specialized hospitals. 32.36% of respondents believe that genetic testing cost is the main factor restricting the clinical 
application; 68.2% respondents can tolerate the fact that report is issued at 5-10 working days. For gene mutations report, 49.1% 
clinical doctors think the results are too complicated. Conclusion: Genetic testing in clinical diagnosis has been more widely applied, 
especially for the tertiary hospitals and high level of specialized hospitals. The cost, time and the fewness of clinical testing programs 
which are clinically significant, are the main factors which restricted the clinical application of genetic testing. Most clinicians hope 
that genetic testing report will be issued at 5-10 working days, and deem that the results are too complicated.   
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【摘要】目的  探讨医务工作者对血液病基因检测临床应用的认知程度。方法  对参加“第三届陆道培血液病高峰论坛”的
371 名学者进行了以微信为平台的调查研究，调查内容涉及被调查者的基本信息、工作习惯以及他们对基因检测临床应用多
方面的观点。结果  调查对象的年龄主要分布在 40 岁以下，基因检测在三甲医院或高水平专科医院内应用的频度较高，有
32.36% 被调查者认为费用过高是基因检测临床应用最主要的制约因素，68.2% 调查对象可以容忍报告在 5-10 个工作日内出
具，对于基因突变报告有 49.1% 临床医生认为报告结果太复杂。结论  基因检测已经在临床诊断方面得到较为广泛的应用，
尤其是三甲医院和高水平专科医院，费用、有明确临床意义的临床检测项目较少及时间是基因检测临床应用的主要制约因素，
大部分临床医生希望基因检测报告可以在 5-10 个工作日内出具，并且认为报告结果太复杂。 
【关键词】血液病；肿瘤；分子诊断；基因检测 
2015 年“精准医疗”成为全球热门话题。同年 3 月，我国科技部召开国家首次精准医学战略专家会议，
提出了中国精准医疗计划。目前，精准医疗更多地集中在人类对恶性肿瘤的早期诊断和治疗上，基于个体
基因检测的肿瘤个体差异化治疗成为重要趋势[1]。据世界卫生组织发布的《全球癌症报告 2014》显示，2012
年中国新增 307 万癌症患者并造成约 220 万人死亡，分别占全球总量的 21.9%和 26.8% [2]。国内在早期癌
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1.1 调查对象  本次调查研究的对象是于 2015 年 6 月 26 日至 27 日在北京主办的“第三届陆道培血液病高
峰论坛”的 371 名与会人员。 




1.3 统计学方法  数据采用 SPSS 13.0 软件进行了统计分析，计数资料以百分比表示，组间比较用 t 检验， 
P<0.05 表示差异有统计学意义。  
2结果 
2.1 调查对象基本信息  调查对象的年龄主要集中在 40 岁以下，占比为 81%（图 1）。本科及以上学历比
率占到 90%，其中研究生比率占到 45%，整体被调查者学历及知识水平较高（图 2）。被调查者大多为医 
务工作者，占比为 97%，其中还有约 3% 血液病患者及家属（图 3）。其中 64% 医务工作者供职于三级甲
等医院或高水平专科医院（图 4），44.38%具有中级以上职称，超过 60% 被调查者经常通过学术会议或互
联网补充自己的医学知识。 
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图 3  调查对象职业分布                                       图 4  调查对象来源分布 
 
2.2 调查对象对基因的认识  调查显示，大部分调查对象对基因知识有一定的了解。将近 50% 的调查对象
认为人类基因组中有超过 10 万个基因，约 80% 认为“正常人”携带遗传病相关基因突变，而认为“正常人”
体内也会不时产生肿瘤基因突变的达 90%，并且多数人认为生活环境和先天遗传因素为主要发病原因。如
果费用不成问题，82.67%会为自己或家人做全基因组测序，以及早预防疾病的发生或指导优生优育。 







图 5 不同机构人员基因检测应用频度比较 
基因检测应用于临床存在一些制约因素，包括费用过高、耗时较长、可读性低等。常见的高通量测序







经常 75.00% 55.56% 70.37%
偶尔 19.07% 33.33% 29.63%
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2.4  基因检测在临床实践中的应用反馈  基因检测属于较为复杂的诊断技术，所以耗时长是其特点之一。
调查显示，23% 被调查者希望基因检测报告可以在 3 个工作日内出具，50.8% 可以容忍报告在 5 个工作日
内出具，17.4% 可以容忍在 10 个工作日内看到基因检测结果，3%可以为基因检测报告等待 1 个月的时间
（图 6）。对于已经拿到的基因突变报告，有 49.1%临床医生认为报告太复杂，不容易理解，这其中血液、
肿瘤和病理科占比较高，有 30.8%医生对基因检测报告非常满意（图 7）。 
 
图 6  临床医生对不同报告时间的容忍程度 
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